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Abstract 

Le SPJ est une maladie rare de transmission autosomique dominante, defini par I'association d'une atteinte cutanee a type de lentiginose peri- 
orificielle d'une atteinte digestive, pulmonaire et des organes reproducteurs. Le gene de PJS a ete localise sur le chromosome 19pl3.13. Les signes 
cutanes sont affichants et constituent un signe revelateur de la maladie, ils sont a type de lentigines, lis siegent le plus souvent sur les levres, la 
muqueuse buccale. Les polypes digestifs constituent le deuxieme signe cardinal de ce syndrome et ils peuvent reveler la maladie lorsqu'ils se 
manifestent d'emblee par leur complication telles les hemorragies digestives et les obstructions. Les personnes atteintes de SPJ courent un risque 
accru de cancers, le risque cumulatif de cancer est estime a 93%, Les organes les plus frequemment touches sont le tractus gastro-intestinal 
(oesophage, estomac, intestin grele, colon, rectum et pancreas), le poumon, la prostate, le sein et les organes reproducteurs. 

La prise en charge des SPJ est basee principalement sur la surveillance et le traitement des polypes hamartomateux. II n 'existe aucun traitement 
standarise pour la pigmentation cutaneo-muqueuse. Le traitement fait appel a la cryochirurgie, la dermabrasion et au laser Q-switched. 
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Introduction 



Le syndrome de Peutz-Jeghers (SPJ) est une affection autosomique dominante rare, associant une lentiginose surtout peri orificielle a des 
hamartomes digestifs, et comportant un risque d'association a des cancers. Nous rapportant 3 cas dans la fratrie avec revue de la litterature. 



Patient et observation 



Une jeune fille N.K agee de 13 ans, sans notion de consanguinite, sans antecedents pathologiques notables, presentait depuis I'age de 5 ans des 
lesions hyperpigmentes au niveau des 2 joues, revolution a ete marquee par I'extension de ces lesions brunatres. L'examen a I'admission 
objectivait des lentigines au niveau du dos du nez, des 2 joues, sur les 2 levres, sur la muqueuse buccale, au niveau palmo-plantaire (Figure 1, 
Figure 2, Figure 3). L'examen des autres muqueuses ne trouvait pas d'anomalie. L'enfant a beneficie d'un transit du grele qui a objective des 
images correspondant a des polypes au niveau de I'intestin grele dont la taille etait inferieure a 10mm, et une fibroscopie digestive qui etait 
normale. 

L'examen de la fratrie a objective des cas similaires : le frere age de 7 ans, ayant un antecedent de meningite et une anophtalmie traumatique. 
Avec a l'examen cutane des lentigines au niveau du dos du nez evoluant depuis lan, alors que l'examen des muqueuses etait sans anomalie. La 
sceur, agee de 5 ans, sans antecedents pathologiques notables, qui presentait depuis un an des lesions similaires avec a l'examen, des lentigines 
au niveau de la joue droite, au niveau de la levre inferieure et au niveau de la muqueuse buccale. Le transit du grele et la fibroscopie digestive 
haute ont ete realise chez les 2 enfants etaient normaux. 

Une surveillance annuelle a ete preconisee, mais les 3 enfants ont ete perdus de vue. 
Consentement 

Les auteurs declarent avoir eu le consentement ecrit des parents des trois enfants. 



Discussion 



Le SPJ est une maladie rare de transmission autosomique dominante, defini par I'association d'une atteinte cutanee a type de lentiginose peri- 
orificielle (nez, levres, regions anale et genitale), d'une atteinte digestive, pulmonaire et des organes reproducteurs. En 1921, Jan Peutz, un 
medecin neerlandais a rapporte le cas d'une famille avec polypose gastro-intestinale et une lentiginose cutaneo-muqueuse [1]. En 1949, un 
medecin americain nomme Harold Joseph Jeghers a publie une description detaillee des patients presentant une polypose intestinale et une 
pigmentation de la peau, ce qui a conduit a I ' identification du syndrome portant le nom des deux medecins [1,2,3]. La prevalence est estime a 1 / 
200 000, sans predominance de sexe ou de race, I'age moyen du diagnostic est de 22 ans sur une revue de 75 cas [4]. 

Le gene de PJS a ete localise sur le chromosome 19pl3.13. Thakur et al ont affirme I'existence de plus de 140 mutations differentes sur un gene 
supresseur de tumeur, nomme serine threonine-kinasell (STK11) codant pour une proteine la LKB1. Mc Garrity et Amos [4] ont note que la LKB1 
regule la voie de I'apoptose mediee par la p53, et joue un role dans le developpement des tumeurs chez ces patients [1,5]. D'autres etudes ont 
suggere I'existence d'un deuxieme locus sur le meme gene 19ql3.4 identifie dans une minorite de families [6], I'etude genetique n'a pas etait 
realisee chez nos enfants. 

Les signes cutanes sont affichants et constituent un signe revelateur de la maladie mais ils ne sont pas les premiers a apparaitre. Dans tous les 
cas, ils sont a type de lentigines, ce sont des macules de couleur brune ou jaune chamois, irregulierement ovales et mesurent generalement moins 
de 5mm de diametre. Ils siegent le plus souvent sur les levres, la muqueuse buccale, comme c'etait le cas chez les 2 filles. La muqueuse nasale, 
les regions peri-orbitaire, les coudes, la face dorsale des doigts, les orteils et les regions plamo-plantaires peuvent egalement etre touches. Sur une 
revue de la litterature de 70 cas, les signes cutanes apparaissaient plus precocement chez les garcons (5-10ans) que chez les filles (10-15 ans), ce 
qui n'etait pas le cas chez nos 3 trois enfants [7]. Les polypes digestifs constituent le deuxieme signe cardinal de ce syndrome et ils peuvent 
reveler la maladie lorsqu'ils se manifestent d'emblee par leur complication telles les hemorragies digestives et les obstructions. Ces polypes sont 
des hamartomes qui se situent au niveau du jejuno-ileon (90 % des cas), du colon (9 % des cas) ou de I'estomac (24 % des cas). II n'y a pas de 
relation entre la taille des polypes et le potentiel degeneratif et on estime que 2/75 polypes peuvent degenerer [8]. Les formes pediatriques ne 
presentent pas de particularite clinique par rapport aux formes survenant chez I'adulte [7]. 

Les personnes atteintes de SPJ courent un risque accru de cancers, le risque cumulatif de cancer est estime a 93%, Les organes les plus 
frequemment touches sont le tractus gastro-intestinal (oesophage, estomac, intestin grele, colon, rectum et pancreas) [3], le poumon [9], la 
prostate, le sein [10] et les organes reproducteurs [3,11]. Ces tumeurs peuvent etre observees aussi bien chez les enfants que chez les adultes, 
avec une prevalence qui semble moindre chez les enfants [2]. 

La prise en charge des SPJ est basee principalement sur la surveillance et le traitement des polypes hamartomateux. La frequence de surveillance 
des patients atteints de maladie de Peutz-Jeghers ne fait I'objet d'aucun consensus, mais il est souhaitable que les patients asymptomatiques 
beneficient d'une endoscopie haute tous les 2 ans pour la surveillance et I 'ablation des polypes. L'imagerie par resonance magnetique a montre un 
succes en tant que modalite de surveillance de I'intestin grele et des testicules, I'echographie abdominale pour est realise pour le depistage du 
cancer du pancreas. Chez les femmes, la mammographie, le test de Papanicolaou et I'echographie transvaginale sont effectues tous les 1 a 2 ans. 
Une numeration-formule sanguine doit etre realise pour detecter une anemie causee par les pertes sanguines [3,8]. Les episodes occlusifs 
secondaire aux polypes sont spontanement resolutifs chez les enfants ainsi la polypectomie n'est pas systematique. II n'existe aucun traitement 
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standarise pour la pigmentation cutaneo-muqueuse qui est presente chez la majorite des patients. Le traitement fait appel a la cryochirurgie, la 
dermabrasion et au laser Q-switched [3]. Vu les moyens economiques limites de nos enfants, seules des cremes depigmentantes ont ete 
proposees. 



Conclusion 



Le SPJ est une affection rare, les manifestations cutanees constituent le premier signe d'appel permettant ainsi un bilan a la recherche de 
neoplasie associee. Une surveillance etroite de ces malades est necessaire a fin de detecter des cancers associe qui determine ainsi le pronostic de 
ces malades. 
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Les auteurs declarent n'avoir aucuns conflits d'interets. 
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Kaoutar zinelabidine a redige I'article, Kaoutar zinelabidine et les autres auteurs ont contribue a la prise en charge diagnostique, therapeutique et a 
la redaction de ce document. 



Figures 



Figure 1: lentigines au niveau du dos du nez, des 2 joues et sur les 2 levres 

Figure 2: lentigines au niveau des 2 levres 

Figure 3: lentigines au niveau de la muqueuse buccale 
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Figure 1 

Lentigines au niveau du dos du nez, des 2 joues et sur les 2 lev res 
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Figure 2 

lentigines au niveau des 2 levres. 
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Figure 3 

lentigines au niveau de la muqueuse buccale 
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